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  ﻣﻘﺪﻣﻪ
ﻫـﺎي  ﺗﺮﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻴﻤﺎري ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻳﻜﻲ از ﺷﺎﻳﻊ
ﻛﺸـﻮر  06ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ در ﺑﻴﺶ از ﺗﻚ ژﻧﻲ در ﺟﻬﺎن ﻣﻲ 
 002اﻟـﻲ  051دﻧﻴـﺎ ﻳﺎﻓـﺖ ﺷـﺪه اﺳـﺖ و درﺣـﺪود 
ﻣﻴﻠﻴـﻮن ﻧﻔـﺮ در ﺳﺮﺗﺎﺳـﺮ ﺟﻬـﺎن ﻧﺎﻗـﻞ اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎري 
ﺑﻴﻤ ــﺎر  00081ﺑﺎﺷ ــﻨﺪ. در اﻳ ــﺮان ﻧﻴ ــﺰ ﺑ ــﻴﺶ از  ﻣ ــﻲ
ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻣﺎژور زﻧﺪﮔﻲ ﻣﻲ ﻛﻨﻨﺪ وﺗﻌﺪاد اﻓﺮاد ﻧﺎﻗﻞ ﻧﻴﺰ 
ﺑﻪ ﺑﻴﺶ از دو ﻣﻴﻠﻴﻮن ﻧﻔﺮ ﻣﻲ رﺳﺪ ﻛـﻪ ﻓﺮاواﻧـﻲ اﻳـﻦ 
ﺳﺘﺎن ﻫﺎي ﺷﻤﺎﻟﻲ و ﺟﻨﻮﺑﻲ ﻛﺸﻮر ﺑﺴـﻴﺎر ﺑﻴﻤﺎري در ا
ﺑﺎﻻ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ. ﺑﻬﺘﺮﻳﻦ راه ﺟﻬﺖ ﻛﻨﺘـﺮل اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎري 
در ﺟﻤﻌﻴ ــﺖ ﻳ ــﻚ ﻛﺸ ــﻮر ﺷﻨﺎﺳ ــﺎﻳﻲ ﺟﻬ ــﺶ ﻫ ــﺎ و 
ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ اﻓﺮاد ﻧﺎﻗﻞ در آن ﺟﻤﻌﻴﺖ، ﻣﺸﺎوره ژﻧﺘﻴﻜﻲ و 
اراﺋﻪ ﺧﺪﻣﺎت ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﻫﻤـﻪ 
  (.1-4ﭘﺬﻳﺮد ) اﻳﻦ ﻣﻮارد در اﻳﺮان ﻧﻴﺰ ﺻﻮرت ﻣﻲ
ﻧﻮع ﺟﻬـﺶ ﻣﺨﺘﻠـﻒ را در  002ﻨﺪان ﺑﻴﺶ از داﻧﺸﻤ
اﻧـﺪ ﻛـﻪ ﺑـﻪ ﭘﻴـﺪاﻳﺶ ژن ﺑﺘﺎ ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ ﻛـﺮده 
ﮔﺮدﻧﺪ. در ﺑﺮرﺳﻲ ﺑـﺮ روي  ﺑﻴﻤﺎري ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻣﻨﺠﺮ ﻣﻲ
ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ اﻳﺮان، ﻧﺰدﻳﻚ  ﺑﻴﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ در اﺳﺘﺎن
ﻧﻮع ﺟﻬـﺶ در ژن ﺑﺘـﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ ﺷـﺪه  34ﺑﻪ 
ﻫـﺎ اﺳﺖ و در ﻫـﺮ اﺳـﺘﺎن ﻧﻴـﺰ ﻓﺮاواﻧـﻲ اﻧـﻮاع ﺟﻬـﺶ 
ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ ﺑﻪ ﻃﻮري ﻛـﻪ ﭼﻨـﺪ ﺟﻬـﺶ ﺑـﻪ ﻋﻨـﻮان 
ﺟﻬﺶ ﺷﺎﻳﻊ و ﭼﻨـﺪ ﺟﻬـﺶ ﺑـﻪ ﻋﻨـﻮان ﺟﻬـﺶ ﻧـﺎدر 
% 07ﺟﻬﺶ ﻫﺴﺘﻨﺪ ﻛﻪ  31اﻧﺪ. در اﻳﺮان  ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه
ﻫﺎي ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ ﺷـﺪه در ﺑﻴﻤـﺎران را  % از ﺟﻬﺶ09ﺗﺎ 
ﻫـﺎي ﻫﺎ ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﺟﻬـﺶ  دﻫﻨﺪ. اﻳﻦ ﺟﻬﺶ ﭘﻮﺷﺶ ﻣﻲ
ﻫـﺎ در ﮔـﺮوه ﺷـﺎﻳﻊ ﺷـﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷـﺪه و ﺳـﺎﻳﺮ ﺟﻬـﺶ 
ﮔﻴﺮﻧﺪ. در اﺳﺘﺎن ﻣﺎزﻧﺪران ﻧﻴﺰ  ﻧﺎدر ﻗﺮار ﻣﻲﻫﺎي  ﺟﻬﺶ
ﺗـﺮﻳﻦ  % ﺷﺎﻳﻊ16ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﻲ  )A>G( 1-II-SVIﺟﻬﺶ 
ﻫـﺎي ﺷـﺎﻳﻊ ﺑـﻪ ﺗﺮﺗﻴـﺐ ﺟﻬﺶ ﺑـﻮده و ﺳـﺎﻳﺮ ﺟﻬـﺶ 
 8 nodoc%( و )6/2) 22 nodoc%(، 7/5) 03 nodoc
 (.6و  5، 3ﺑﺎﺷﻨﺪ ) %( ﻣﻲ5/4) AA-(
ﻫﺎي  ﻛﻪ در ﮔﺮوه ﺟﻬﺶ )A>G(RTU5 22+ﺟﻬﺶ 
ﮔﻴـﺮد ﺑـﺮاي ﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳـﻤﻲ ﻗـﺮار ﻣـﻲ ﻧﺎدر اﻳﺠﺎد ﻛﻨﻨﺪه ﺑ
در ﻛﺸـﻮر ﺗﺮﻛﻴـﻪ ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ  9891اوﻟﻴﻦ ﺑﺎر در ﺳﺎل 
(. در ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺑـﺎ ﺳـﺎﻳﺮ ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎﻳﻲ ﻛـﻪ 8و  7ﺷﺪ )
ﮔﺮدﻧـﺪ در ﺑﺮﺧـﻲ از ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺑﺮوز ﺗﺎﻻﺳـﻤﻲ ﺑﺘـﺎ ﻣـﻲ 
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 )A>G(RTU 22+ﮔﺰارش ﺗﻮﻟﺪ ﻳﻚ ﻣﻮرد ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺘﺎ ﺑﺎ ﺟﻬﺶ ﻧﺎدر
  ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﻣﺮاﺣﻞ ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي و ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ
  ﭼﻜﻴﺪه
ﻫﺎي ﺷﻤﺎﻟﻲ و ﺟﻨﻮﺑﻲ از ﻓﺮاواﻧﻲ ﺑﺎﻻﻳﻲ  ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ در اﻳﺮان ﻧﻴﺰ در اﺳﺘﺎن ﻣﻲﺗﺮﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﻫﺎي وراﺛﺘﻲ در ﺟﻬﺎن  ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺘﺎ ﻳﻜﻲ از ﺷﺎﻳﻊ :ﻫﺪف و زﻣﻴﻨﻪ
ﻫﺎي  ﮔﻴﺮد. ﺑﺎ اﻳﻦ وﺟﻮد در ﻣﻮاردي ﺑﺮﻧﺎﻣﻪ ﺑﺮﺧﻮردار اﺳﺖ. در ﻛﺸﻮر ﻣﺎ ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺟﻠﻮﮔﻴﺮي از ﺗﻮﻟﺪ ﻧﻮزاد ﻣﺒﺘﻼ، ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي و ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﺻﻮرت ﻣﻲ
  ﻻﺳﻤﻲ ﻧﻴﺴﺘﻨﺪ.ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﻗﺎدر ﺑﻪ ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺗﻤﺎﻣﻲ اﻓﺮاد ﺗﺎ
زوﺟﻲ ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﻣﺮاﺣﻞ ﭘﻴﺶ ﮔﻴﺮي و ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﺻﺎﺣﺐ ﻓﺮزﻧﺪي ﺷﺪﻧﺪ ﻛﻪ ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻣﺎژور ﺑﻮده، ﭘﺲ از اﻧﺠﺎم ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت  :ﻣﻌﺮﻓﻲ ﻣﻮرد
ﻛﺐ ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﻣﺮ )A>G( RTU5 22+ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ ﻣﺘﻌﺪد ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪ اﻳﻦ ﻓﺮد داراي ﻳﻚ ﺟﻬﺶ ﻧﺎدر اﻳﺠﺎد ﻛﻨﻨﺪه ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻪ ﻧﺎم 
  ﺑﺎﺷﺪ. ﻣﻲ AA-( 8 nodocﺟﻬﺶ ﺷﺎﻳﻊ )
ﻫﺎي ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي و  ﻫﺎي ﻧﺎدر در روش ﺗﺮ ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ ﻛﺎﻣﻞ دﻫﺪ ﻛﻪ اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﻳﺶ ﻣﻮرد ﻳﺎﻓﺖ ﺷﺪه ﻧﺸﺎن ﻣﻲ: ﮔﻴﺮيﻧﺘﻴﺠﻪ
  رﺳﺪ.  ﺗﺸﺨﺼﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﺿﺮوري ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﻲ
  
  ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ، ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﭘﻴﺶ از ﺗﻮﻟﺪ.ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺘﺎ، ﺟﻬﺶ ﻧﺎدر، ژن  :ﻫﺎ ﺪواژهﻴﻛﻠ
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ﻣﻮاردي ﻛﻪ اﻳـﻦ ﺟﻬـﺶ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕـﻮت در 
ﺑﻴﻤـﺎر ﺗﺎﻻﺳـﻤﻲ ﺑﺘـﺎي ﻣﻴﻨـﻮر وﺟـﻮد دارد ﺗﻐﻴﻴـﺮات 
ﻣـﻲ آورد و   ﺲ ﻫﺎي ﺧﻮﻧﻲ ﺑﻪ وﺟﻮدﻛﻤﺘﺮي در اﻳﻨﺪﻛ
در ﻧﺘﻴﺠﻪ ﺗﺸﺨﻴﺺ اﻓﺮاد ﻣﻴﻨﻮر ﺣﺎﻣﻞ اﻳـﻦ ﺟﻬـﺶ از 
ﻃﺮﻳﻖ اﻳﻦ اﻳﻨﺪﻛﺲ ﻫﺎ ﻣﺸﻜﻞ ﺗﺮ ﺧﻮاﻫﺪ ﺑـﻮد. اﻣﻜـﺎن 
ﺑ ــﻪ رﻳﺒ ــﻮزوم  ANRmدارد اﻳ ــﻦ ﺟﻬ ــﺶ از اﺗﺼ ــﺎل 
و در ﻧﺘﻴﺠﻪ ﻋﻤـﻞ ﺗﺮﺟﻤـﻪ ﺑـﺎ  ﺟﻠﻮﮔﻴﺮي ﺑﻪ ﻋﻤﻞ آورد
(. در اﻳـﺮان در ﭼﻨـﺪﻳﻦ اﺳـﺘﺎن 9ﻣﺸﻜﻞ روﺑﺮو ﮔﺮدد )
در ﺑﻴﻤﺎران ﺗﺎﻻﺳـﻤﻲ ﮔـﺰارش ﺷـﺪه  وﺟﻮد اﻳﻦ ﺟﻬﺶ
اﺳﺖ. در ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻛﺮد ﻫﺎي اﻳـﺮان در ﻳـﻚ ﻓـﺮد اﻳـﻦ 
ﺟﻬﺶ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﻣﺮﻛﺐ ﺑﻪ ﻫﻤﺮاه ﺟﻬـﺶ 
(، در اﺳـﺘﺎن 01ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ ﺷـﺪه )  )A>G( 1-II-SVI
ﻗﺰوﻳﻦ ﻧﻴﺰ اﻳﻦ ﺟﻬﺶ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﻣﺮﻛﺐ ﺑﻪ 
(. در 11ﮔﺰارش ﺷـﺪه اﺳـﺖ )  5/1 SVIﻫﻤﺮاه ﺟﻬﺶ 
ﻛﻨﻮن ﺑﻴﻤﺎر ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻣـﺎژوري ﻛـﻪ  اﺳﺘﺎن ﻣﺎزﻧﺪران ﺗﺎ
ﺑﺎﺷﺪ ﮔﺰارش ﻧﺸﺪه  )A>G(RTU5 22+داراي ﺟﻬﺶ 
  اﺳﺖ.
ﻛﻨﺘﺮل ﺑﻴﻤﺎري در ﺑﻴﻤـﺎران ﺗﺎﻻﺳـﻤﻲ ﻃـﻲ ﻓﺮآﻳﻨـﺪ 
ﺧﺎﺻﻲ ﺻﻮرت ﻣﻲ ﮔﻴﺮد. ﺑﻴﻤﺎر ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻧﻴـﺎز دارد ﺗـﺎ 
ﺑﻪ ﻃﻮر ﻣﻜﺮر ﺧﻮن ﺗﺎزه درﻳﺎﻓﺖ ﻧﻤﺎﻳﺪ. در اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران 
ﺑﺮاي ﻛﻨﺘﺮل ﺳﻄﺢ آﻫﻦ ﺧﻮن و ﺟﻠﻮﮔﻴﺮي از اﻓـﺰاﻳﺶ 
، ﺑﺎﻳـﺪ ﻣﻴـﺰان آﻫـﻦ )daolrevo norI(ﻏﻴﺮ ﻃﺒﻴﻌﻲ آن 
ﺧﻮن ﺑﺎ اﻧﺠـﺎم آزﻣـﺎﻳﺶ ﻫـﺎﻳﻲ ﻣﺎﻧﻨـﺪ ﺑﺮرﺳـﻲ ﺳـﻄﺢ 
ﺳﺮﻣﻲ ﻓﺮﻳﺘﻴﻦ ﻳﺎ ﮔﻴﺮﻧﺪه ﺗﺮاﻧﺴﻔﺮﻳﻦ ﺑﺮرﺳـﻲ ﮔـﺮدد و 
آﻫـﻦ  gnitalehc norIﻣﺘﻌﺎﻗﺒﺎً ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از داروﻫـﺎي 
اﺿﺎﻓﻲ از ﺧﻮن ﺧـﺎرج ﺷـﺪه و دﻓـﻊ ﮔـﺮدد. ﻣﻌﺎﻳﻨـﺎت 
ﻣﺘﻌﺎرف و ﺑﺮرﺳﻲ دوره اي وﺿﻌﻴﺖ ﻓﻌﺎﻟﻴﺖ ﻗﻠﺐ، ﻛﺒﺪ 
  ﻃﺤﺎل در اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران ﺿﺮوري اﺳﺖ. و
  
  ﻣﻌﺮﻓﻲ ﻣﻮرد
ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺬﻛﺮ ﻫﺠﺪه ﻣﺎﻫـﻪ ﺑـﺎ اﻫﻠﻴـﺖ ﻣﺎزﻧـﺪراﻧﻲ ﺑـﻪ 
ﻣﻨﻈﻮر ﺑﺮرﺳﻲ و ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ اﺧﺘﻼﻻت ﻫﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻨﻲ ﺑـﻪ 
ﻣﺮﻛﺰ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﻓﺠﺮ در ﺷﻬﺮﺳـﺘﺎن ﺳـﺎري ارﺟـﺎع 
 doolB etelpmoCداده ﺷ ــﺪ. در اﺑﺘ ــﺪا آزﻣ ــﺎﻳﺶ 
اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪ. اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﻫﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻦ  )CBC( tnuoC
( از aibeS) paciniMﺑﻪ روش ﻛـﺎﭘﻴﻼري ﺑـﺎ دﺳـﺘﮕﺎه 
(. ﭘـﺲ از ﺑﺮرﺳـﻲ 1ﻛﺸﻮر ﻓﺮاﻧﺴﻪ اﻧﺠﺎم ﺷـﺪ )ﺟـﺪول 
ﻫﺎي ﺧﻮﻧﻲ و ﻧﺘﺎﻳﺞ اﻟﻜﺘﺮوﻓـﻮرز، اﻳـﻦ ﻓـﺮد ﺑـﻪ  اﻧﺪﻛﺲ
ﻋﻨﻮان ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷـﺪ. اﻳـﻦ در 
ﺣﺎﻟﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﭘﺪر و ﻣﺎدر ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ از ﻃﺮﻳـﻖ ﺑﺮﻧﺎﻣـﻪ 
ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي و ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳـﻲ ﻗـﺮار 
  ﻧﻊ ﺗﺸﺨﻴﺺ داده ﺷﺪه ﺑﻮد.ﮔﺮﻓﺘﻪ و ﺑﺎرداري ﻣﺎدر ﺑﻼﻣﺎ
ﻫـﺎي ﻣﻮﺟـﻮد در ژن ﺑﺘـﺎ  ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺟﻬﺶ
ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ اﺑﺘﺪا ﭘﻨﺞ ﺟﻬﺶ ﺷﺎﻳﻊ ژن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ در اﺳﺘﺎن 
 noitacifilpmAﻣﺎزﻧ ـﺪران ﺑ ـﺎ اﺳـﺘﻔﺎده از ﺗﻜﻨﻴـﻚ 
 RCP-)SMRA( metsyS noitatuM yrotcarfeR
ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ ﻛﻪ ﻧﺘﻴﺠﻪ ﺣﺎﺻﻞ ﻧﺸـﺎن داد 
 )AA- 8 nodoc(ﻬـﺶ ﺷـﺎﻳﻊ ﻓﺮد ﻣﻮرد ﻧﻈﺮ ﺣﺎﻣﻞ ﺟ
(. ﺳـﭙﺲ 1در وﺿﻌﻴﺖ ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ )ﺗﺼﻮﻳﺮ 
ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺟﻬﺶ دﻳﮕﺮ، ﺑﻴﺴـﺖ و دو ﺟﻬـﺶ 
ﺷ ــﺎﻳﻊ و ﻧ ــﺎدر در اﺳ ــﺘﺎن ﻣﺎزﻧ ــﺪران ﺑ ــﺎ اﺳ ــﺘﻔﺎده از 
ﺑﺮرﺳـﻲ  noitazidirbyh esreverو  RCPﻫـﺎي  روش





















    ﺟﻨﺴﻴﺖ
  ﻣﻮرد  M  1/5  4/90  7/3 32/1 65/5 71/8 13/6 53/2  3/2  16/6
  ﭘﺪر M  03  5/87  21/4 24/8 76/7 12/5 13/7 69/8  2/6  0/6
  ﻣﺎدر F  62  5/3  9/8 23/9 26/1 81/5 92/8 39/8  5/7  0/5
  
  
ژن ﺑﺘـﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑـﻪ  ANDﻧﺘﺎﻳﺞ اﻟﻜﺘﺮوﻓـﻮرز ژل آﮔـﺎرز ﺑﺨﺸـﻲ از  -1ﺗﺼﻮﻳﺮ
. ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫـﺎي )AA-( 8 nodocﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪ ﺑﺮاي ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺟﻬﺶ  225ﻃﻮل
( ﺑـﺮاي وﺟـﻮد 7و  3( و ﺷـﺎﻫﺪ ﻣﺜﺒـﺖ ) 6و  2(، ﻓﺮد ﻃﺒﻴﻌـﻲ ) 5و  1ﻓﺮد ﻣﻮرد )
ﺑﺮرﺳـﻲ ﺷـﺪﻧﺪ. ﺑـﺎ ﺑـﻪ ﻛـﺎرﮔﻴﺮي ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫـﺎي  )AA-( 8 nodocﺟﻬـﺶ 
 3و  2، 1، در ﺳﺘﻮن ﻫـﺎي RCP-SMRAاﺧﺘﺼﺎﺻﻲ و اﺳﺘﻔﺎده از ﺗﻜﻨﻴﻚ 
وﺟـﻮد ﺟﻬـﺶ  7و  6، 5و در ﺳـﺘﻮن ﻫـﺎي  epyt dliwوﺿـﻌﻴﺖ ﻃﺒﻴﻌـﻲ 
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-8 nodoc)ﺷﺪﻧﺪ. ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺣﺎﺻﻞ ﺗﺎﻳﻴـﺪ وﺟـﻮد ﺟﻬـﺶ 
  ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﻧﺸﺪ.ﺑﻮده وﻟﻲ ﺟﻬﺶ دﻳﮕﺮ  (AA
ﻣﺘﻌﺎﻗﺒﺎً ﺑـﻪ ﻣﻨﻈـﻮر ﺷﻨﺎﺳـﺎﻳﻲ دوﻣـﻴﻦ ﺟﻬـﺶ ﻛـﻪ 
ﻧﺎﻣﺸﺨﺺ و ﻣﻮﺛﺮ در ﺑﺮوز ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻮده اﺳـﺖ، از روش 
اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪ. ﺗـﻮاﻟﻲ ﻳـﺎﺑﻲ ﺑـﺎ  gnicneuqesﺗﻮاﻟﻲ ﻳﺎﺑﻲ 
 deilppA ,773 IBA(ﺳﻜﺎﻧﺴـﺮ  اﺳـﺘﻔﺎده از دﺳـﺘﮕﺎه 
ﺑـﺮ  )ASU ,ainrofilaC ,ytiC retsoF ,smetsysoiB
از ﺗﻮاﻟﻲ ژﻧﻲ ﺑﺘـﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ  ﺗﻜﺜﻴﺮ ﺷﺪه AND روي ﻧﻤﻮﻧﻪ
اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪ. ﻧﺘﺎﻳﺞ اﻳـﻦ ﺑﺮرﺳـﻲ وﺟـﻮد ﻳـﻚ ﺟﻬـﺶ 
اي در ﻣﻮﻗﻌﻴﺖ ﻫﺎي ﻛـﺪون  ﺣﺬﻓﻲ و ﻳﻚ ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ
ﻫﺸﺖ و ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪ ﺑﻴﺴﺖ و دو از ژن ﺑﺘﺎ ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ را ﺑﻪ 
ﻧﻤــﺎﻳﺶ ﮔﺬاﺷــﺖ ﻛــﻪ ﺑــﻪ ﺗﺮﺗﻴــﺐ ﻣﺘﻨــﺎﻇﺮ ﺑــﺎ 
در  )A>G(RTU22+و  )AA-( 8 nodocﻫـﺎي  ﺟﻬﺶ
ﻴﻤـﺎر از ﻧﻈـﺮ وﺟـﻮد (. ﺑ2اﻳﻦ ﻓﺮد ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ )ﺗﺼـﻮﻳﺮ 
ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن آﻟﻔـﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻧﻴـﺰ ﻣـﻮرد ﺑﺮرﺳـﻲ ﻗـﺮار 
ﮔﺮﻓﺖ. ﺑﻪ اﻳـﻦ ﻣﻨﻈـﻮر، ﺑﻴﺴـﺖ و دو ﺟﻬـﺶ ﺷـﺎﻳﻊ و 
و ﻣﺘﻌﺎﻗﺒ ــﺎً  RCPﻧﺎﺷ ــﺎﻳﻊ ژن آﻟﻔ ــﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ، ﺑ ــﻪ روش 
ﺑﺮرﺳﻲ ﮔﺮدﻳﺪﻧـﺪ ﻛـﻪ ﻫـﻴﭻ  noitazidirbyh esrever
ﻫﺎ ﻳﺎﻓﺖ ﻧﺸﺪﻧﺪ. درﻣـﺎن ﺑﻴﻤـﺎر ﻛـﻪ  ﻛﺪام از اﻳﻦ ﺟﻬﺶ
ﻧـﻮع ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي  اﻧﺪﻛﻲ ﭘـﻴﺶ از ﺗﺸـﺨﻴﺺ دﻗﻴـﻖ 
ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺷﺮوع ﺷﺪه ﺑﻮد، ﭘﺲ از دﺳﺘﻴﺎﺑﻲ ﺑﻪ اﻃﻼﻋﺎت 
  ﻓﻮق ﺑﻪ دﻗﺖ دﻧﺒﺎل ﮔﺮدﻳﺪ و ﻫﻤﭽﻨﺎن اداﻣﻪ دارد.
  
  و ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮيﺑﺤﺚ 
ﻫ ــﺎي ﻣﻮﺟ ــﻮد در ژن ﺳ ــﺎﻳﻲ ﺟﻬ ــﺶ ﺑ ــﺮاي ﺷﻨﺎ
ﺻﻮرت  0891از ﺳﺎل ي ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻣﺘﻌﺪد ،ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
 ﺳﺮﻋﺖ ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ RCPﺑﺎ اﺑﺪاع روش ﮔﺮﻓﺘﻪ اﺳﺖ و 
 ﭼﺸﻢ ﮔﻴﺮي ﭘﻴﺪا ﻛﺮده اﺳـﺖ ﻫﺎ اﻓﺰاﻳﺶ  ﺟﻬﺶ اﻳﻦ
ﺟﻬﺶ ﻣﺘﻔـﺎوت  002ﺑﻪ ﻃﻮري ﻛﻪ ﺗﺎ ﻛﻨﻮن ﺑﻴﺶ از 
ﻫـﺎ  ﻛـﻪ اﻛﺜـﺮ آن  ه اﺳـﺖ در اﻳﻦ ژن ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷـﺪ 
ﻫﺎي ﻧﻘﻄﻪ اي و ﻳﺎ ﺣﺬف و اﺿﺎﻓﻪ ﺷﺪن ﻫـﺎي  ﺟﻬﺶ
در اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎري ﺑـﺮ  .ﭼﻨﺪ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪي ﻣـﻲ ﺑﺎﺷـﻨﺪ 
ﺧﻼف آﻟﻔﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺣﺬف ﻫﺎي ﻋﻤﺪه ژﻧﻲ ﻓﺮاواﻧـﻲ 
ﻛﻤﻲ دارﻧـﺪ. در ﻫـﺮ ﮔـﺮوه ﻗـﻮﻣﻲ و ﻧـﮋادي ﺗﻌـﺪاد 
 از ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎ ﻓﺮواﻧـﻲ ﺑـﺎﻻﺗﺮي دارﻧـﺪ ﺑـﻪ ﻣﻌﺪودي 
ﻋﻨــﻮان ﻣﺜــﺎل در ﻣﻨﻄﻘــﻪ ﺳــﺎردﻳﻨﻴﺎ در اﻳﺘﺎﻟﻴــﺎ 
از  %59/7ﺑـﻪ ﺗﻨﻬـﺎﻳﻲ در  T>C 93 nodocﺟﻬـﺶ 
ﺑﺎ اﻳﻦ وﺟـﻮد ﻫﻤـﻮاره در  (.21) ﺑﻴﻤﺎران وﺟﻮد دارد
درﺻﺪي از ﻣﺒﺘﻼﻳﺎن ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻧﺎدري وﺟـﻮد دارد 
ﻫﺎي ﻧﺎدر ﻣﻮﺟﻮد در ﻫـﺮ  ﻛﻪ ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺗﻤﺎﻣﻲ ﺟﻬﺶ
ﻫـﺎي  ﻛﻤـﻚ ﺷـﺎﻳﺎﻧﻲ در ﺑﺮﻧﺎﻣـﻪ ﺗﻮاﻧـﺪ ﻣـﻲﻣﻨﻄﻘـﻪ 
  ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي و ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﻧﻤﺎﻳﺪ.
، درﺧﺸ ــﻨﺪه ﭘﻴﻜ ــﺮ و ﻫﻤﻜ ــﺎران 7002در ﺳ ــﺎل 
ﻧﺎﻗﻞ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺘـﺎ در  493ﻫﺎي ﻣﻮﺟﻮد را در  ﺟﻬﺶ
ﻫﺎي ﺷﻤﺎﻟﻲ اﻳﺮان ﺑﺮرﺳﻲ ﻧﻤﻮدﻧﺪ. ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑـﺮ  اﺳﺘﺎن
و  RCP-SMRAﻫـﺎي ﺷـﺎﻳﻊ ﺑـﻪ روش  روي ﺟﻬﺶ
ﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ژﻧﻲ ﺳﺎﻳﺮ ﺟﻬﺶ ﻫﺎ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روش ﺗﻌﻴﻴ
 1-II-SVIﺟﻬﺶ ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷـﺪه،  91اﻧﺠﺎم ﺷﺪ. از 
ﺟﻬـﺶ ﺑـﻮده و ﻫـﻴﭻ %( 15/6)ﺷﺎﻳﻊ ﺗـﺮﻳﻦ  )A>G(
ﻳﺎﻓـﺖ ﻧﺸـﺪ  )A>G(RTU5 22+ﻣﻮردي ﺑﺎ ﺟﻬـﺶ 
  (.  3)
اي دﻳﮕﺮ، اﺧﻮان ﻧﻴـﺎﻛﻲ و ﻫﻤﻜـﺎران در  در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ
ﺑـﻪ ﺑﺮرﺳـﻲ ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي ﻣﻮﺟـﻮد در  1102ﺳـﺎل 
ﻨـﺪ ﻧﻔﺮ از اﻓﺮاد ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺘﺎي ﻣﻴﻨـﻮر ﭘﺮداﺧﺘ  5361
%( داراي ﺟﻬـﺶ 16ﻧﻔـﺮ ) 899ﻛـﻪ از اﻳـﻦ ﺗﻌـﺪاد 
ﺑﻮدﻧﺪ. در ﺑﺮرﺳﻲ اﻳـﻦ ﮔـﺮوه دو  )A>G( 1-II-SVI
ﻳﺎﻓـﺖ  )A>G(RTU22+%( ﻧﻴﺰ ﺟﻬـﺶ 0/1ﻣﻮرد )
(. در ﮔﺰارش ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿﺮ ﭼﻨـﺎن ﻛـﻪ ذﻛـﺮ 6ﺷﺪ )
ﺷﺪ، اﻳﻦ ﺟﻬﺶ ﺑﻪ ﺻـﻮرت ﻫﺘﺮوزﻳﮕـﻮت ﻣﺮﻛـﺐ ﺑـﺎ 
ﺟﻬﺶ ﺷﺎﻳﻊ دﻳﮕﺮي ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺷﺪه اﻧﺪ ﻛﻪ ﺑﻪ ﺑـﺮوز 
  
)ﻧﺸﺎﻧﻪ ﭘﻴﻜـﺎن( از ژن ﺑﺘـﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ را ﺑـﻪ ﻧﻤـﺎﻳﺶ  22را در ﻣﻮﻗﻌﻴﺖ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪ  )A>G(RTU22+ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ژن ﺑﺘﺎﮔﻠﻮﺑﻴﻦ وﺟﻮد ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ اي  -2ﺗﺼﻮﻳﺮ 
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 ﺮﺠﻨﻣ يرﺎﻤﻴﺑ.ﺖﺳا هﺪﻳدﺮﮔ  
 ﺶﻬﺟ+22 5UTR(G>A)  ﺪﻛ ﺮﻴﻏ ﻪﻴﺣﺎﻧ رد ﻪﻛ
 هﺪﻨﻨﻛ5 ﻲﻣ خر ﻦﻴﺑﻮﻠﮔﺎﺘﺑ نژ ﻲﻳاﺪﺘﺑا  هوﺮﮔ رد ﺪﻫد
 دراد راﺮﻗ ﻲﻤﺳﻻﺎﺗ ﺎﺘﺑ هﺪﻨﻨﻛ دﺎﺠﻳا ردﺎﻧ يﺎﻫ ﺶﻬﺟ
 ﻼﺘـﺒﻣ نارﺎﻤﻴﺑ رد و نارﺪﻧزﺎﻣ نﺎﺘﺳا رد نﻮﻨﻛ ﺎﺗ ﻪﻛ
ﻲﻤﺳﻻﺎﺗ ﻪﺑ روژﺎﻣ ﺖﺳا هﺪﺸﻧ شراﺰﮔ. شراﺰﮔ  يﺎـﻫ
 ﺶﻬﺟ ﻦﻳا دﻮﺟو زا ﻦﻴﺸﻴﭘ ﻦﻳا نﺎﺘﺳدﺮﻛ نﺎﺘﺳا رد
ﺶﻬﺟ ار  ـ ﺑ تﻮﮕﻳزوﺮﺘﻫ ترﻮﺻ ﻪﺑ هاﺮـﻤﻫ ﻪ  ﺶـﻬﺟ 
IVS-II-1(G>A)  ترﻮـﺻ ﻪـﺑ ﻦﻳوﺰـﻗ نﺎﺘـﺳا رد و
ﺶﻬﺟ ﺎﺑ تﻮﮕﻳزوﺮﺘﻫ IVS-1/6  هدﺮـﻛ ﻲﻳﺎﺳﺎﻨﺷ ﺪـﻧا
)10  و11.(  
 شراﺰﮔ ﻦﻴﻟوا ﺮﺿﺎﺣ ﻪﻌﻟﺎﻄﻣ دﻮﺟو زا قﻮـﻓ ﺶﻬﺟ
رﺎـﻤﻴﺑ ﻚـﻳ رد يﺎـﺘﺑ ﻲﻤـﺳﻻﺎﺗ  نﺎﺘـﺳا رد روژﺎـ ﻣ
 هﺪﻫﺎـﺸﻣ .ﺪـﺷﺎﺑ ﻲـﻣ نارﺪـﻧزﺎﻣ نﺎـﺸﻧ درﻮـﻣ ﻦـﻳا
ﻲﻣ ﻪﻣﺎﻧﺮﺑ ﻪﻛ ﺪﻫد  زا ﻞﺒﻗ ﺺﻴﺨﺸﺗ و يﺮﻴﮕﺸﻴﭘ يﺎﻫ
ﺶﻬﺟ ﻪﻛ يدراﻮﻣ رد ﺪﻟﻮﺗ يﺎﻫ  راد دﻮـﺟو ردﺎـﻧ ـ ﻧ ﺪ
ﻲﻣ دﻮﺷ هﺎﺒﺘﺷا رﺎﭼد ﺪﻧاﻮﺗ.  دﻮـﺟو ﻦﺘﻓﺮﮔ ﺮﻈﻧ رد ﺎﺑ
ﻪﻧﻮﻤﻧ ﻦﻴﻨﭼ  ،ﻲﻳﺎﻫﻲﻣ ﻪﻴﺻﻮﺗ  ﺶـﻬﺟ ﺎـﺗ ددﺮﮔ يﺎـﻫ
 قﻮـﻓ يﺎـﻫ ﻪـﻣﺎﻧﺮﺑ رد ﺰﻴﻧ يرﺎﻤﻴﺑ هﺪﻨﻨﻛ دﺎﺠﻳا ردﺎﻧ
 رد قﻮـﻓ ﺶـﻬﺟ ﻲﻳﺎﺳﺎﻨﺷ .ﺪﻧﺮﻴﮔ راﺮﻗ ﻲﺳرﺮﺑ درﻮﻣ
 نﺎﺘﺳا نارﺪﻧزﺎﻣﻲﻣ ﻪﻣﺎﻧﺮﺑ رد ﺪﻧاﻮﺗ  و يﺮﻴﮕﺸﻴﭘ يﺎﻫ
 درﻮـﻣ ﺎـﺘﺑ ﻲﻤـﺳﻻﺎﺗ نارﺎـﻤﻴﺑ ﺪﻟﻮﺗ زا ﻞﺒﻗ ﺺﻴﺨﺸﺗ
) دﺮﻴﮔ راﺮﻗ هدﺎﻔﺘﺳا10  و11(.  
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Background: Beta thalassemia is one of the most common hereditary disorders worldwide. 
In Iran, it is frequently reported from northern and southern provinces. In order to prevent 
child birth affected by this complication, prenatal screening and diagnosis is carried out 
nationwide. However in some instances, this program is unable to identify rare mutations 
leading to thalassemia. 
Case presentation: A married couple, who took part in prenatal screening and diagnosis, 
gave birth to a child who is affected by thalassemia major. After several molecular 
examination, a rare mutation [+22 5UTR (G>A)] in compound heterozygote state with a 
common mutation [codon 8 (-AA)] was found.  
Conclusions: This case study suggests that more advanced molecular evaluations must be 
integrated in prenatal screening programs to identify rare mutations and antenatal diagnosis 
of thalassemia cases. 
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